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り、 GALKゲノムDNA構造を決定した。 7人のH本人GALK欠損症患者より、白人種と異なる 5つの新し
い追伝子変異を同定した。点変異については変異蛋自発現試験により、 l原因遺伝了変異であることを確認
した。
以上の研究は、日本人ガラクトキナーゼ欠損症患者において遺伝子解析を行ったもので、遺伝了変異と
しては世界で2番目の報白ーであり、本疾患の病態解明に貢献したものと思われる。よって、本研究者は博
士(医学)の学位を授与されるに値するものと判定されたc
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